Javorfaszorp betegseggel elo felnott metabolikus
krizisének ellatasa
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Bevezetes

Javorfaszorp (mashol: "juhar-", illetve "-szirup") betegseg
= MSUD: maple syrup urine disease, vagyis elagazo
szénlancu aminoaciduria

Elagazo a-ketosav dehidrogenaz komplex enzimeit
kodolo gének egyes mutacioja — karosodott leucin
(Leu), izoleucin (lle) és valin (Val) metabolizmus —
felhalmozodo Leu eées a-ketoizokapronsav = —
neurotoxicitas, karosodott neurotranszmitter szintezis

- Prevalencia Magyarorszagon: kb. 1/200 000 szlletes

- 2007 ota resze az ujszulottkori szuresnek hazankban

- Altipusok: klasszikus és nem klasszikus (pl. intermedier)
formak

- Terapia: koran elkezdett, termeszetes fehérjében
szegeny dieta + specialis tapszer (1). Minden nap
biztositando a megfelelo energiabevitel!

- Anyagcsere kisiklasok (katabolikus krizisek) « altalaban
fizikai vagy pszichés stressz, interkurrens fertozesek
valtjak ki

Esetbemutatas

-34 éves kozepsulyos ertelmi fogyatékossaggal elo
nobeteg

-3 éves koraban kapott (intermedier) MSUD diagnozist

-4 napja tarto eros hasi fajdalom, tobbszori hanyas,
csekely taplalek- és folyadekbevitel, hullamzo
tudatallapot — hatvani korhaz SBO — Semmelweis
Egyetem (09.17.)
Hasi ultrahangon diffuz majlezio, koponya CT-n
multiplex hypodens lezio (- alapbetegsegnek megfelel)

Kezdeti terapia (SBO, Belgyogyaszat):
1500 ml 10% glukoz+ 4 g KCl iv., metoclopramid 5 mg/ml
iv., ciprofloxacin 2x500 mg, metronidazol 3x500 mg iv., 2x
6 E gyorshatasu human insulin sc., 1000 ml cukros tea
nasogastricus szondan

pH: 7,13 (09.17., 12:00) — 7,2 — 7,25 — 7,3
(09.18., 06:00)

09.18., 06:00 Ebreszthetetlen: meélyuldo tudatzavar,
agytorzsi reflexek megtartottak, instabil legut.

Atvétel ITO-ra:
Intubalas, invaziv  lélegeztetes. @ Hemodinamikai
megingas - mellkaskompresszio, adenozin —keringés

visszatert, szinusz ritmus.

09.19-24,, ITO:

Perzisztalo metabolikus acidozis — atmeneti CRRT
(folyamatos vesepotlo kezelés)

Specialis dieta, elso napokban kifejezett kalorizalas (2).

Forszirozott = folyadekterapia, széles  spektrumu
antibiotikum, mannitol, LMWH, antipszichotikum,
vitaminpotlas.

7. napon extubalas. Csokkeno Leu, Ile es Val szintek (1.
abra).

09.24-10.02, Belgyogyaszat: fokozatos mobilizalas,
dieta felepitése

Szerum aminosavszintekvaltozasa a terapia soran
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Aminosavszinte

Datum (ho, nap)

1. abra: Szérum aminosav szintek valtozasa a korhazi ellatas soran. Leu:
leucin, Ile: izoleucin, Val: valin

Kovetkeztetések

Metabolikus krizisek megelozeseben kulcsfontossagu a
megfelelo energiabevitel a katabolizmus elkeruléesere. A
proteolitikus folyamatok eredményeként az elagazo
szénlancu aminosavak eés metabolitjaik igen rovid idon
belul felhalmozodnak, mely extrem sulyos neurologiai
tunetek kialakulasahoz vezethet. Katabolikus krizis
ellatasakor a kifejezett kalorizalas mellett a cél a
felhalmozodott aminosavak es a-ketosavak eltavolitasa
(forszirozott folyadékbevitel, szikség esetén vesepotlo
kezeles utjan).
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